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INCLUIDAS LAS DE ORIGEN 
GENÉTICO, SONAQUELLAS 
ENFERMEDADES, QUE 
TIENEN UNA PREVALENCIA 
BAJA, MENOR DE 5 
CASOS POR CADA 10.000 
HABITANTES EN LA 




Las enfermedades raras, tam­bién  conocidas  como  «en­fermedades  poco  comunes», 
«minoritarias»  o  «poco  frecuen­
tes», tienen ciertas características 
comunes. Son, en su mayor parte, 
crónicas  y  degenerativas  y  cons­




• Comienzo  precoz  en  la  vida  (2
de cada 3 aparecen antes de los
dos años). 
• Dolores  crónicos  (1  de  cada  5
enfermos). 
• El  desarrollo  de  déficit  motor,
sensorial o  intelectual en  la mi­
tad  de  los  casos,  que  originan
una  discapacidad  en  la  autono­
mía (1 de cada 3 casos). 
• En casi  la mitad de  los casos el
pronóstico  vital  está  en  juego,






cia  –la  Unión  Europea  determi­
na  como  menor  de  5  casos  por 
10.000  habitantes–,  y  presentan 
especial 




























y  conllevan  múltiples  problemas 
sanitarios,  sociales,  psicológicos, 
educativos y laborales. En general, 
existen  pocos  datos  epidemioló­
gicos,  plantean  dificultades  en  la 









cia  de  anomalías  congénitas.  No 
obstante,  la  prevalencia  es mayor 






El  Centro  de  Referencia  Estatal 
de  Atención  a  Personas  con  En­
fermedades Raras  y  sus  Familias, 
conocido  por  «Creer»  de  Burgos, 
dependiente  del  Instituto  de  Ma­
yores  y  Servicios  Sociales,  es  una 
institución  que  promueve  la  auto­




con  enfermedades  poco  comunes 
que pasen por él. 
Las  enfermedades  raras  a  través 
de este centro se hacen más visibles. 
En el Creer no sólo recibe atención 
la  persona  con  una  enfermedad 
poco  frecuente,  sino  también  la  fa­
milia, que en el caso de precisar de 
atención psicológica o médica, tam­
bién  se  le  presta  atención  a  través 
del Servicio de Atención Multidis­
ciplinar de Enfermedades Raras. 
Su  trabajo  en  programas  y  servi­
cios  se  desarrollara  buscando  la 










algunas  enfermedades  infantiles, 
como malformaciones o enferme­
dades genéticas graves y también 
por  la  influencia  de  ciertas  enfer­
medades cuya edad de aparición es 
más tardía como ciertas patologías 





No  es  fácil  decidir  cuáles  son  los 
grupos  de  enfermedades  raras, 
al  existir  cerca  de  7000.  Habi­
tualmente  se  agrupan  siguiendo 
criterios  como  cuál  puede  ser  la 
causa,  o  qué  órgano  o  parte  del 
organismo se puede ver afectado. 
Tampoco  es  fácil  su  clasificación 
y  codificación.  Cuando  una  en­
fermedad  no  figura  en  un  listado 
reconocido  de  enfermedades  es 
como si no existiera. Por otro lado, 


















• Enfermedades  de  la  Sangre,  de
los Órganos Hematopoyéticos y
Trastornos de la Inmunidad 






• Enfermedades  del  Ojo  y  sus
Anexos 
• Enfermedades  del  Oído  y  de  la
Apófisis Mastoides 





































• Ciertas  Enfermedades  con  Ori­
gen en el Periodo Perinatal 
• Anomalías  Congénitas,  Deformi­
dades y Anomalías Cromosómicas 
• Traumatismos,  Envenenamien­
tos  y  otras  Consecuencias  de
Causas Externas 
• Síntomas,  Signos  y  Hallazgos 
Anormales  Clínicos  y  de  Labora­
torio, no clasificados en otra parte. 
PERSONAS AFECTADAS 
La  UE  ha  establecido  un  criterio 
estadístico  por  el  que  una  enfer­






to,  cerca  de  7.000  enfermedades, 
incapacitantes  en  mayor  o  menor 
medida, han sido identificadas. Se­
gún estos datos, entre el 6 y el 8 
por  100  de  la  población  mundial 
estaría  afectada,  de  algún modo, 
por  estas  enfermedades.  O  sea 
más de 3 millones de personas en 
España,  27 millones  en  Europa  y 
27 millones  en  América  del  Nor­
te. Si estimamos una media de 4 







Tal  como  se  recoge  en  la  página 
web  de  la  Federación  Española 
de  Enfermedades  Raras  (Feder), 
aunque  las  enfermedades  raras 












gas  sociales  que  deben  soportar 
que,  a  su  vez,  repercutan  en  las 
personas de su entorno. 
Las  enfermedades  raras  en  su 
mayoría  son  crónicas  y  comple­
jas. Crónicas porque se alargan en 
el  tiempo  y  complejas  porque  su 
impacto no es sólo sanitario sino 








Otra  necesidad descrita  por  las 
familias como importante son los 
problemas  emocionales  debido  a 
que se sienten aislados y discrimi­
nados  incluso  por  el  sistema  sa­
nitario,  dado  el  desconocimiento 
de  las  patologías  incluso  por  los 
profesionales  médicos  que  han 
manifestado  la  “inseguridad”  que 
sienten al afrontar el  tratamiento 





dirigidos  a  tratar  afecciones  tan 
infrecuentes  que  los  fabricantes 



















E S P E C I A L
no  están  dispuestos  a  comercia­
lizarlos  bajo  las  condiciones  de 
mercado  habituales.  Su  nombre 
deriva  de  la  similitud  con  «aque­
llos  niños  que  al  no  tener  padres 
(huérfanos),  dependían  de  diver­
sas  instituciones  para  desarro­
llarse».  Por  lo  tanto,  en  muchas 
ocasiones es el Estado quien asu­




por  la  industria  farmacéutica  por 
razones  financieras,  puesto  que 
van destinados a reducidos grupos 
de  pacientes  y  que,  sin  embargo, 
responden a necesidades de salud 
pública. 
Son  investigados  por  los  mis­
mos profesionales que  investigan 
el  resto  de  los  medicamentos. 
Pero las condiciones en que deben 




tad  de  contar  con  un  número  de 
personas suficientemente amplio, 
para  que  los  diferentes  ensayos 
que  se  deban  realizar  tengan  la 
validez necesaria. 
El proceso que va desde el des­
cubrimiento  de  una  nueva  molé­
cula a su comercialización es largo 
(10  años  de  media),  caro  (varias 
decenas  de  millones  de  Euros)  y 
muy poco seguro (de 10 moléculas 
ensayadas,  sólo  una  suele  tener 
un efecto terapéutico). Desarrollar 
un medicamento  dirigido  a  tratar 






cesitan  una  financiación  especial 
que generalmente sólo los gobier­




Cada  país  tiene,  en  general,  su 
propia  normativa  en  relación  a 




La  Unión  Europea  define  las  ca­
racterísticas  que  debe  tener  un 
fármaco para ser declarado  “me­
dicamento huérfano”. Éstas son: 
• Aquel  que  se  destine  a  esta­
blecer  un  diagnóstico,  prevenir
o tratar  una  enfermedad  que
afecte a menos de cinco perso­
nas por  cada diez mil  en  la Co­
munidad. 
• Aquel que se destine al tratamien­
to  de  una  enfermedad  grave,  o 
que produzca incapacidad, y cuya 
comercialización resulte poco pro­









medades  Raras  y  Medicamen­
tos Huérfanos (Orphanet)




• National  Organization  for  Rare
Disorders (Nord)
• Fundación Medicamentos Huér­
fanos  y  Enfermedades  Raras
(Mehuer)
• Asociación Española de Labora­













baja  frecuencia  en  la  población. 
Para  ser  considerada  como  rara, 
cada  enfermedad  especíﬁca  sólo 
puede  afectar  a  un  número  limi­
tado  de  personas.  Concretamen­
te,  cuando  afecta  a menos  de  5  de 
cada  10.000  habitantes.  Según  la 
Organización  Mundial  de  la  Sa­
lud (OMS) existen cerca de 7.000 
enfermedades raras que afectan al 





La  Federación  Española  de  Enfer­
medades  Raras  (Feder)  une  a  toda 
la comunidad de familias con enfer­
medades raras en España, haciendo 






Feder  quiere  ser  reconocida  como 
una organización de  referencia de 
las  enfermedades  raras  en  Espa­
ña, América Latina y Europa, por 
su  capacidad  de  representación  y 
defensa de  los  derechos  de nuestro 
colectivo, por la calidad de nuestros 
servicios  y  por  la  cohesión  de  su 
movimiento asociativo, que innova, 
es ética y sostenible. 
A  través  de  sus  delegaciones,  Feder 
está  presente  en  7  comunidades  au­
tónomas. Sus Servicios Centrales  se 
ubican en la calle Doctor Castelo, 49 
–  28009 Madrid.  Tel.:  915334008 
Fax:  914008203.  http://www.enfer­
medades­raras.org 
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Doña Letizia preside la mesa de la reunión de trabajo con los directivos de Feder 
DOÑA LETIZIA MANTIENEUNAREUNIÓNDE TRABAJO CON LA JUNTADIRECTIVA DE FEDER 
«La investigación es nuestra esperanza»
 
Su Majestad la Reina Doña Le­tizia mantuvo a primeros de año  una  reunión  de  trabajo 






y  coordinación  internacional.  Fue 
recibida  por  su  presidente,  Juan 
Carrión,  que  le  presentó  la  cam­
paña puesta en marcha este año 
con motivo del Día Mundial de las 





tizia mantiene  con  Feder,  de  for­
ma  pública  y  privada,  para  pres­
tar  apoyo a  los afectados por  las 
enfermedades  poco  frecuentes  y 
contribuir  a  que  se  conozcan  sus 
actividades. 
Carrión  informó  a  Doña  Letizia 
de  los  tres  pilares  que marcan  la 













tre  todos  los  agentes  implicados: 
administraciones,  asociaciones, 




a  la  ciudadanía  que  “el  acceso  a 
un diagnóstico precoz y a un ade­
cuado tratamiento sólo es posible 
gracias  a  la  investigación  de ma­
nera coordinada, una investigación 
que debe ser inherente a todos los 













los  últimos  cuatro  años  y  tiene 
34  proyectos  en  funcionamiento 




de  estas  patologías  y  la  falta  de 
tratamientos  eficaces  convierten 




tros  de  referencia  y  la  concesión 








           
           
           
       
                   
             
           




























LA CONSULTA DE ATENCIÓN PRIMARIA, COMO 
PRIMER NIVEL ASISTENCIAL PERMITE LA DETECCIÓN 
DE CUALQUIER PATOLOGÍA, INCLUSO DE AQUELLAS 
DENOMINADAS ENFERMEDADES RARAS. PRESENTAMOS 
AQUÍ EL CASO DE UN PACIENTE QUE ACUDE A CONSULTA 
INICIALMENTE POR UN MOTIVO COMÚN Y ACABA 
SIENDO DIAGNOSTICADO DE UNA ENFERMEDAD RARA, 
MÁS CONCRETAMENTE DE «DISTROFIA MIOTÓNICA DE 
STEINERT». 
Inmaculada Torres Fuentes y Jesús Rubio Borreguero 
Paciente  varón  de  50  años que  acude  a  consulta  de valoración  de  discapacidad 
por  presentar  un  cuadro  clínico 
de  lumbociatalgia  izquierda  cró­
nica, de varios años de evolución, 
atribuible a hernia discal parame­
dial  izquierda  en  L5­S1;  también 
manifestaba pérdida subjetiva de 
fuerza  en  la  mano  derecha.  En­
tre  sus  antecedentes  persona­
les,  destacar  una  intervención de 
cataratas  a  los 43  años. Durante 
la  exploración,  fueron  varios  los 
hallazgos  que  llamaban  la  aten­










y  de  los  pies,  dudoso  fenómeno 
miotónico  (imágenes  1  y2),  mar­




nipulativa  fina,  con  dificultad  para 
realizar pinza y presa efectiva y tro­
piezos frecuentes. Ante esta explo­
ración  claramente  patológica  y  no 
explicable por  la discopatía  lumbar, 
reinterrogamos  al  paciente  sobre 
sus  antecedentes  familiares,  en­
contrando que el padre, ya fallecido 
por  una  cardiopatía,  también  pre­






urinario)  resultaron  normales  por 
lo  que  se  derivó  al  paciente  a  la 
consulta  de  Neurología  con  sos­
pecha clínica de «distrofia miotó­
nica».  Una  vez  en  Atención  es­
pecializada,  se  realizó  ENG/EMG, 
diagnosticándose mediante estu­
dio neurofisiológico compatible, la 
existencia  de  «distrofia  miotóni­
ca»  en  grado  moderado­severo. 
Tras  revisión en  consulta  se  con­
firma  el  diagnóstico  de  sospecha 
de  «distrofia  miotónica  de  Stei­
nert», solicitándose estudio gené­
tico para confirmación definitiva. 




enfermedad  rara,  con  una  preva­
lencia  de  1­5/10.000  habitantes 
y  transmisión  autosómica  domi­
nante,  siendo  la  enfermedad  más 
severa  cuando  la  herencia  es  vía 
materna.  Está  incluida  dentro  de 
las  enfermedades  por  expansión 








Es  una  enfermedad  muscular, 
caracterizada  por  miotonía,  de­
bilidad  muscular  y  daño  multior­
gánico  (trastornos  de  conducción 
cardiaca,  cataratas,  daños  en­







debido  a  las  complicaciones  pul­
monares  y  cardiacas  fundamen­

























talmente.  Carece  de  tratamiento 
específico. 
ENFERMEDADES RARAS 
Una  enfermedad  rara  ha  queda­
do  definida  por  la Unión  Europea 
como aquella que  afecta a menos 
de  5  personas  por  cada  10.000. 
Esta  proporción  pudiera  parecer 
poca cosa, pero si sumamos todos 
los  casos  de  las  cerca  de  8.000 
enfermedades  raras  existentes, 
nos  encontramos  con  la  nada 
despreciable  cifra  de  3  millones 
de personas afectadas en España.
Dada  su baja  prevalencia,  el  diag­
nóstico suele ser un proceso arduo 




















pretendido mostrar  cómo  es  po­















3. Schieppati  A,  Henter  JI,  Daina  E,  Ape­
ria  A. Why  rare  diseases  are  important 




ras:  un  reto  para  Europa»  [COM(2008) 













• Prevalencia  <  5  casos  /10.000 
habitantes 
• Origen desconocido  en  la mayo­

















• Falta  de  conocimientos  cientíﬁcos 
por  los  propios  profesionales  sani­
tarios 
• Alto  nivel  de  estrés  asociado  a  la 
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